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3種のAGS患者変異 IFIH1は野生型 IFIH1に比して IFNB1の転写活性を亢進させた。この
転写亢進は過去にゲノムワイド関連解析でSLEなどの自己免疫疾患と関連が報告されてい
















ロミスセンス変異を同定した。蛋白質構造の検討では 3 変異は MDA5 の機能上重要な位置
に存在し、変異が蛋白質機能に影響を与えうる可能性が考えられた。また患者末梢血単核
球において IFN関連遺伝子の発現亢進を認め、I型IFN過剰産生が示唆された。変異MDA5
は無刺激下で IFNB1 転写を恒常的活性化させる一方、特異的リガンドである EMCV 刺激に
反応せず、IFN過剰産生は外因性リガンド非影響下に生じると考えられた。これらはIfih1
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